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HUTCHINSON-GILFORD PROGERIA SYNDROM
NAJCASTEJSIE KLADENE OTAZKY

CO JE TO PROGERIA?

Hutchinson-Gilford Progéria syndrom, tiez ,,Progéria” alebo ,,HGPS”, je zriedkavé, smrtel'né genetické
ochorenie, ktoré sa prejavuje predéasnym starnutim u deti. Jeho ndzov je odvodeny z gréétiny

a znamena ,,predCasne zostarnuty”. Zatial’ ¢o existuju rozne formy Progérie*, klasickym typom je
Hutchinson-Gilford Progéria Syndrém. Bol pomenovany podl'a lekarov, ktori ho prvykrat opisali

v Anglicku, v roku 1886 Dr. Jonathan Hutchinson a v roku 1897 Dr. Hastings Gilford.

AKO CASTO SA PROGERIA VYSKYTUJE?

Progéria postihuje priblizne 1 novorodenca zo 4 — 8 milidnov. Vyskytuje sa u oboch pohlavi a u
vsetkych ras v rovnakej miere. Za poslednych 15 rokov sa deti trpiace Progériou vyskytli po celom
svetee, vratane krajin ako:

Alzirsko Dominikanska Japonsko Nemecko Spojené Staty
Anglicko republika Juzna Afrika Pakistan Spanielsko
Argentina Egypt Juzna Korea Peru Svajéiarsko
Austrélia Francuzsko Kanada Pol'sko Svédsko
Belgicko Filipiny Kolumbia Portoriko Taliansko
Brazilia Holandsko Kuba Portugalsko Turecko
Cina India Libya Rakusko Venezuela
Déansko irsko Maroko Rumunsko Vietnam
Izrael Mexiko Srbsko

AKE SU PREJAVY PROGERIE?

Napriek tomu, Ze sa narodia zdravé, u vacsiny deti trpiacich Progériou sa mnoheé priznaky tohto
ochorenia vyskytn po¢as prvého roka ich zivota. Priznaky Progérie su zastavenie rastu, strata telesného
tuku a vlasov, zostarnuta pokozka, stuhnutie kibov, Vykibenie bedrového kibu, rozsirena ateroskleréza,
kardiovaskularne (srdcové) ochorenia a mftvica. Tieto deti sa na seba vyrazne podobaji, napriek
roznych etnickym pdévodom. Deti trpiace Progériou zomieraju na aterosklerdzu (ochorenie srdca) v
priemere vo veku trinast’ rokov (s rozsahom priblizne 8 — 21 rokov).

AKO PROGERIA SUVISI SO STARNUTIM?

Deti trpiace Progeriou maju geneticku predispoziciu na pred¢asné a rychlo postupujlce srdcové
ochorenia. Smrt’ nastava takmer vyhradne z dévodu srdcoveho ochorenia, ¢o predstavuje hlavnua
pricinu smrti na celom svete.” Ako aj v pripade kazdej osoby, ktora trpi srdcovym ochorenim, bezné

“Dalsie progeroidné syndfomy zahffiajit Wemerov syndrom, znamy aj ako ,,dospela progéria“, pretoze nastupuje v
neskorej puberte a pretrvava do veku 40 az 50 rokov.
¢ Mapu bydlisk Zijucich deti najdete na stranke www.progeriaresearch.org/meet_the_kids.html

" List udajov Svetovej zdravotnickej organizacie ¢. 310, ,,Desat’ naj¢astejSich pri¢in smrti” (aktualizacia z
novembra 2008)
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prejavy u deti trpiacich Progériou su vysoky krvny tlak, mftvica, angina (bolest’ na hrudi v désledku
nedostato¢ného prietoku krvi do srdca), zvaésené srdce a zlyhanie srdca, pricom vSetky stavy st spojené
S0 starnutim.

Potreba d’al§ieho vyskumu Progérie je evidentne obrovska. Objavenie lieku na Progériu poméze nie
len tymto det'om, ale moze poskytnut’ kac k lie¢be milionov dospelych trpiacich srdcovymi
ochoreniami a mftvicou, ktoré suvisia s procesom prirodzeného starnutia.

€0 SPOSOBUJE PROGERIU?

HGPS spbdsobuje mutacia génu nazyvaného LMNA (vyslovuj ako ,,lamin-a”). Gén LMNA produkuje
protein Lamin A, ktory predstavuje Strukturalne leSenie udrzujuce pokope jadro bunky. Vyskumnici st
presvedceni, Ze poskodeny protein Lamin A sposobuje nestabilitu jadra, o sposobuje proces
pred¢asného starnutia pri Progérii.

Nadacia PRF bola hnacou silou pre najdenie génu zodpovedného za Progériu. Skupine veducich vedcov
z Genetického konzorcia nadacie PRF sa podarilo izolovat’ gén Progérie a v aprili v roku 2003 nadéacia
PRF vydala oznamenie, ktoré vyslo vo vedicom vedeckom Casopise Nature™®.

’

., 1zoldcia génu Progérie je hlavnym uspechom pre spolocnost medicinskeho vyskumu,’
povedal Dr. Francis Collins, riaditel’ Narodného institatu zdravia a spoluobjavitel’ génu
Progérie, ,,Tento objav predstavuje nadej nie len pre deti a rodiny postihnuté Progériou, ale
moze vniest svetlo aj do fenoménu starnutia a kardiovaskularnych ochoreni.”

Jadro bunky Progérie
PRENASA SA PROGERIA Z RODICA NA DIETA?
HGPS sa vic¢sinou neprenasa v rodine. Zmena génu sa takmer vZdy vyskytne ndhodne a vel'mi
zriedkavo. Deti trpiace inym typom ,,progeroidnych” syndromov ako HGPS moézu trpiet’ ochoreniami,
ktoré sa prenasaju v rodine. HGPS je vsak ,,sporadicka autozomalna dominantna” mutacia, sporadicka,
pretoze predstavuje novu zmenu v danej rodine a dominantna, pretoze staci zmena jedného génu, aby
vznikol tento syndrom. U rodicov, ktori nikdy nemali diet’a s Progériou, je pravdepodobnost’, Ze sa im
narodi diet'a s Progériou 1 ku 4 — 8 milidnov. U rodicov, ktori v§ak uz maja dieta s Progériou, je
pravdepodobnost,, Ze sa tak stane znova ovela vyssia, priblizne 2-3 %. Preco nérast? Sposobuje ho stav
nazyvany ,,mozaicizmus”, pri Ktorom ma jeden z rodicov genetick( mutéciu pre Progériu v malom pocte
svojich buniek, ale netrpi Progériou. Je dostupné prenatalne testovanie, ktoré preskima vyskyt
genetickej zmeny LMNA.

AKA JE DIAGNOSTIKA PROGERIE?

Po identifikovani génovej mutacie v stc¢asnosti Nadacia na vyskum Progérie vypracovala Program
diagnostického testovania. Mdzeme pozorovat’ Specificktl genetickti zmenu alebo mutaciu v géne
Progérie, ktora vedie k vzniku HGPS. Po tvodnom klinickom postdeni (postdenie vyzoru dietat’a a
zdravotnych zaznamov) sa vySetri vzorka Krvi diet'ata na vyskyt génu Progérie. V sucasnosti existuje
konecny a vedecky sposob na diagnostiku tychto deti. Umoziuje to presné a v€asné stanovenie
diagnodzy, takze tieto deti dostand riadnu liecbu.

CO ROBIi NADACIA PRF NA POMOC DETOM TRPIACICH PROGERIOU?

* ,,Recurrent de novo point mutations in lamin A cause Hutchinson-Gilford Progeria Syndrome”, Nature, Zv.
423, 15. maj 2003.
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Nadacia na vyskum Progérie finanéne podporuje medicinsky
vyskum zamerany na vyvoj lie¢by a lieku na Progériu. Nadécia
PRF ma aj svoju vlastni Bunkovu a tkanivovu banku, ktora
poskytuje biologicky material pre vyskumnikov potrebny na
vykonavanie ich pokusov. Nadacia PRF navyse zalozila
Medicinsku a vyskumnu databéazu, ktora osetrujucim lekarom a
rodinam poskytuje lekarske odportac¢ania o srdcovej starostlivosti,
vyzive a d’al§ich zdravotnych otazkach, aby detom pomohla

k lepSej kvalite ich zivota. Nad’alej analyzujeme zdravotné zaznamy
deti s Progériou, aby sme mohli poskytovat’ informacie o tom, ako
najlepsie zdravotne pomoct’ detom trpiacich Progériou

a poskytovat’ tipy pre potencialne nové sposoby liecby. V aprili

v roku 2010 nadacia PRF vydala pre rodiny a lekarov Priru¢ku o
Progérii. Prirucka obsahuje zakladné zdravotné udaje,

odportcania pre dennt starostlivost” az po rozsiahle navody na liecbu a poméha zodpovedat’ mnohé
otazky o det'och trpiacich Progériou na celom svete.

A Guide
for Families %)
& Health Care
Providers
of Children
with Progeria

PRF sa podiel’a aj na klinickom skasani liekov na Progériu, ktoré testuju potencialne formy liecby. Do
dnesného dna nadécia PRF finan¢ne podporila a spolu-koordinovala tri klinické skuSania. Prvé zacalo

v maji 2007 a vSetci pacienti ukon¢ili prehliadky v decembri 2009. Druhé trvalo jeden mesiac v marci

v roku 2009 a jeho ucelom bolo zistit, ¢i dokaze zahrnit’ vacsiu populaciu, ¢o sme dokazali a najnovsie
skusanie zacalo v auguste v roku 2009. Podrobnosti njdete na stranke
www.progeriaresearch.org/clinical _trial.

AKO MOZETE POMOCT DETOM TRPIACICH PROGERIOU?

> Poméite finanénym prispevkom. Financné prispevky st potrebne, aby mohla praca nadacie PRF
pokracovat’. Ziadny prispevok nie je prili§ nizky ani prili§ vysoky — pri nasej honbe za liekom je
dobry kazdy dolar!

» Podel’te sa o svoj ¢as. Pre Uspech nadacie PRF su doleziti aj dobrovolnici. Usporiadajte
$pecialnu akciu, ako napriklad predaj kol4c¢ikov alebo preteky, prelozte dokumenty pre rodiny,
pomozte pri rozposielani poSty — urcite pre vas nieco najdeme, ¢o bude vyhovovat’ vaSmu
¢asovému rozvrhu, umiestneniu a talentu!

» Prispejte sluZbami alebo tovarom v naturdliach. Vlastnite tlaciarensku firmu alebo firmu
s kancelarskymi potrebami? Ste odbornik na pocitace a vedeli by ste nam pomoct’ s naSim
profilom na Twitteri, Facebooku, s naSou internetovou strankou alebo inou formou on-line
prezentécie? Mate pracovné skusenosti v oblasti neziskovych organizécii? To su len niektoré
z rdznych talentov a kontaktov, ktoré nadacia PRF potrebuje. Cim viac Gloh splnime bezplatne,
tym viac penazi mézme venovat’ vyskumu!

> Sirte informdcie o nds d’alej a oslovte svoje kontakty. Pozndte niekoho, kto by mohol poméct?
Povedzte o nadacii PRF svojim priatel'om, rodine a kolegom a o iZzasnej praci, ktorti robime!
Ludia ¢asto podporia organizaciu, ak im ju niekto odporuci. Prihovorte sa za nas a hovorte
kazdému, aby navstivili nau stranku na www.progeriaresearch.org, a kontaktovali nas na
adrese info@progeriaresearch.org
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